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OSTEOPETROSIS, hallazgos en radiologia convencional. Reporte de un caso
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RESUMEN
Introduccion

El presente articulo hace una revision sobre los hallazgos radiol6gicos mediante radiografia simple ,
asi como también los hallazgos clinicos en el diagndéstico de la osteopetrosis una enfermedad poco
comun que afecta el desarrollo normal éseo, se trata de un caso clinico reportado en el Hospital
Pediatrico Baca Ortiz de la Ciudad de Quito.

Reporte de Caso:

Nos apoyamos en la presentacion de un caso clinico de una paciente que acude por consulta externa
con cuadro de fatiga y decaimiento de 2 afios de evolucidn, se realizan exdmenes complementarios
demostrando presencia de anemia asi como los hallazgos caracteristicos de osteopetrosis por

imagen posteriormente detallados.
Conclusiones:

La osteopetrosis es una enfermedad poco comdn, compleja y por lo menos con cuatro subtipos que

difieren en la forma de herencia o de las manifestaciones adicionales asociadas, sin embargo todas
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se caracterizan por presentarse clinicamente con fatiga debido a anemia crénica, puede presentar o
no hepatoesplenomegalia, conjuntamente asociadas siempre a osteoesclerosis difusa con

ensanchamiento 6seo, fracturas patoldgicas.

Palabras Clave:

Osteopetrosis, manifestaciones clinicas, hallazgos radiolégicos.
ABSTRACT

Introduction

This article reviews the radiological findings by simple radiography as well as the clinical findings
in the diagnosis of osteopetrosis, a rare disease that affects normal bone development. This is a case
report reported in the Hospital Pediatrico Baca Ortiz at Quito City.

Case Report:

We rely on the presentation of a clinical case of a patient who goes by external consultation with
fatigue and decay of 2 years of evolution, complementary tests are performed demonstrating the

presence of anemia as well as the characteristic findings of osteopetrosis by image later detailed.
Conclusions:

Osteopetrosis is an uncommon, complex disease and with at least four subtypes that differ in the
form of inheritance or associated additional manifestations, however all are characterized by
presenting clinically with fatigue due to chronic anemia, may present or not hepatosplenomegaly ,

Always associated with diffuse osteosclerosis with bone spreading, pathological fractures.
Keywords:

Osteopetrosis, clinical manifestations, radiological findings.
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INTRODUCCION

La osteopetrosis es una enfermedad compleja
con al menos cuatro subtipos que tienen
distintas  caracteristicas ®, tipo precoz,
retardado, autosémico recesivo inmediato y

tipo acidosis tubular.

Todas ellas se caracterizan por presentar
patrones radioldgicos similares entre los
cuales se  mencionan  osteoesclerosis
generalizada que puede asociarse a
remodelacion defectuosa, estriaciones
longitudinales aparecen de manera ocasional,
apariencia de “hueso dentro del hueso”,
periostitis puede aparecer especialmente en

nifios, fracturas recurrentes, @)

La afectacion del esqueleto suele ser
generalizada, suele asociarse a

malformaciones dentarias, regiones
mastoideas y de los senos paranasales los que
pueden estar pobremente desarrollados, en la
columna vertebral los cuerpos aparecen
uniformemente radiodensos, pueden
pronunciarse 'y dar una apariencia de

“sandwich”, @©® @)

En el tipo acidosis tubular renal se asocia a
presencia de calcificaciones cerebrales y
presencia de acidosis tubular  renal,
clinicamente puede asociarse con anemia,
trombocitopenia, infecciones recurrentes,
hepatoesplenomegalia, hipocelularidad

medular, el diagnostico diferencial con otras
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lesiones osteoescleroticas puede ser complejo

de cierta forma. ®®©,
CASO CLINICO

Se trata de una paciente femenina de 5 afios
de edad residente en Quito que desde hace 2
afnos presenta astenia y fatiga
fundamentalmente a esfuerzos fisicos, al
examen fisico se aprecia palidez cutanea y de
mucosas, no visceromegalias, talla y peso
acordes a la edad, no se detallan otros datos
clinicos relevantes, por lo que acude a
consulta externa del Hospital Pediatrico Baca
Ortiz donde se realizan examenes
complementarios entre los cuales una
Biometria Hemaética que encontré una anemia
Hb: 8.3 g/dl, Hematocrito: 28%, hierro sérico
disminuido 42 mg/dl, hipoproteinemia:
proteinas totales: 9.7 g/dl, el resto de
examenes perfil hepatico, renal sin datos
relevantes, con esto se decide realizar una
biopsia de médula dsea la misma que
concluye: médula hipocelular con aumento
del nimero y grosor de las trabéculas dseas,
se solicitan examenes de imagen radiografias
de esqueleto axial y apendicular, en donde se
evidencié una osteoesclerosis generalizada
con ensanchamiento de la cortical
acompafiado de ensanchamiento metafisario
de los huesos largos y en la mayoria de ellos
apariencia de hueso dentro del hueso, se
detallan los hallazgos posteriormente en
anexos (Figs. 1-4), no se demuestran otros
estudios

hallazgos relevantes en
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complementarios de imagen, se realiza un
diagnostico  diferencial detallado y se
concluye que se trata de una osteopetrosis a

determinar el subtipo.
DISCUSION

La osteopetrosis es una enfermedad compleja
con al menos cuatro subtipos que tienen
distintas  caracteristicas ®, tipo precoz,
retardado, autosémico recesivo inmediato y

tipo acidosis tubular.

El diagnostico entre el subtipo depende del
tipo de herencia, asi como los hallazgos o
patrones asociados a cada uno de los
subtipos, en el caso descrito a continuacién
no se sabe con exactitud el subtipo dada la
falta de estudios citogenéticos. ©

Todas ellas se caracterizan por presentar
patrones radiol6gicos similares entre los
cuales se  mencionan  osteoesclerosis
generalizada que puede asociarse a
remodelacion defectuosa, estriaciones
longitudinales aparecen de manera ocasional,
apariencia de “hueso dentro del hueso’,
periostitis puede aparecer especialmente en

nifios, fracturas recurrentes, @®®®),

La afectacion del esqueleto suele ser
generalizada, suele asociarse a

malformaciones dentarias, regiones
mastoideas y de los senos paranasales los que
pueden estar pobremente desarrollados, en la

columna vertebral los cuerpos aparecen
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uniformemente radiodensos, pueden
pronunciarse y dar una apariencia de

“sandwich”, @© @),

Los hallazgos son caracteristicos de los
descritos en el caso de nuestra paciente, se
realiza el diagnostico diferencial con varias
enfermedades y/o sindromes de los cuales los
mas importantes se  encuentran la
picnodisostosis que se acompafia de
osteoesclerosis, estatura baja, resorcién a
nivel falangico distal (las dltimas dos
caracteristicas no presenta el caso descrito), la
osteodistrofia renal secundaria a una
enfermedad renal de larga evolucién
producida por el hiperparatiroidismo
secundario a un metabolismo anémalo de la
vitamina D, envenenamiento por plomo
(saturnismo, plumbosis, plombemia) afecta al
cerebro, higado, rifiones y huesos (bandas
metafisarias y opacidades metélicas en el
tubo digestivo), la enfermedad de Caffey o
hiperostosis cortical infantil misma que se
manifiesta por una hiperostosis que afecta a
las diafisis y respeta a las metéfisis y epifisis,
respeta a las vértebras y falanges, displasia
diafisaria progresiva (Camurati-Engelmann)
en donde no se presenta compromiso

epifisario. ®0©®

En el tipo acidosis tubular renal se asocia a
presencia de calcificaciones cerebrales y
presencia de acidosis tubular  renal,
clinicamente puede asociarse con anemia,

trombocitopenia, infecciones recurrentes,
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hepatoesplenomegalia, hipocelularidad
medular, el diagnostico diferencial con otras
lesiones osteoesclerdticas puede ser complejo

de cierta forma. ©®©,
CONCLUSIONES

La osteopetrosis es una enfermedad compleja
de herencia variable dependiendo del subtipo,
generalmente puede asociarse con anemia,
fragilidad dsea, anomalias  dentarias,
hipoplasia medular por compresion de la
cavidad medular, radioldgicamente se
caracteriza por el aumento de la densidad
Osea asociado a una disminucion de la
resorcion normal por parte de los osteoclastos
presentando una esclerosis 6sea generalizada
afectando a la metéfisis, epifisis, diafisis,
puede presentar el signo del "hueso dentro del
hueso”, en la columna vertebral puede
apreciarse una apariencia en “sandwich”, el
diagnostico diferencial puede ser complejo
sin embargo con los datos clinicos asociados
puede hacerse de forma eficaz, el tratamiento
depende del subtipo aun estd en
experimentacion y respuesta el tratamiento

con trasplante de médula 6sea ©.
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ANEXOS

RT

FIG 1: Radiografia que involucra miembros superiores, torax, abdomen y parte de caderas: se
aprecia una osteoesclerosis generalizada con ensanchamiento de la cortical asi como también se
aprecia a nivel metafisario de huesos largos y a nivel de los huesos iliacos presencia de unas bandas

radiolucentes y el aspecto de hueso dentro del hueso.
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FIG 2: Radiografia que involucra miembros inferiores: se aprecia una osteoesclerosis generalizada
con ensanchamiento de la cortical asi como también se aprecia a nivel metafisario de huesos largos

de bandas radiolucentes y el aspecto de hueso dentro del hueso que se veian en la imagen previa.
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FIG 3: Radiografia que involucra miembro inferior derecho: hallazgos descritos con anterioridad.
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FIG 4: Radiografia que involucra miembro inferior izquierdo: hallazgos descritos con anterioridad.
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